SYLABUS PRZEDMIOTU

Jednostka organizacyjna

prowadzaca kierunek Wydziat Lekarski

Kierunek studiow lekarski

Poziom ksztatcenia Jednolite studia magisterskie
Forma studiow Studia stacjonarne/studia niestacjonarne
Profil ksztalcenia Ogolnoakademicki

Jednostka organizacyjna

prowadzaca zajecia Zaktad Biologii i GenetyKki

Modut Modut 3: Molekularne podtoze choréb
Zajecia (przedmiot) Genetyka
Jezyk ksztatcenia polski

Status grupy zaje¢ /

zajeé Obowigzkowy

Cykl realizacji zajec

(przedmiotu) Semestr studiow: VI

Kod zajeé¢ (przedmiotu) 11.LEK.D6.6.54

Koordynator zajec Anna Goc

Nauczyciel akademicki
odpowiedzialny za
zajecia (przedmiot)

Anna Goc, Ewa Boniewska-Bernacka, Anna Panczyszyn,
Joanna Tomiczek-Szwiec, Magdalena Zawadzka-Duliniec

Wymiar zajec

Forma zajeé
Zajecia zorganizowane Ogoétem Cwiczenia Ewi .
p o ) wiczenia
okreslone planem Wyktady Seminaria | laboratoryjne/ Kliniczne
studiow, w tym: symulacyjne
60 godz. 30 godz. 24 godz. 6 godz.
Semestr VI 60 godz. 30 godz. 24 godz. 6 godz.

Bilans naktadu pracy studenta ogétem

Zajecia wymagajace Zajecia przygotowujace do
bezposredniego udziatu ; . n
X . Praca witasna studenta prowadzenia dziatalnosci
nauczyciela akademickiego L
s naukowej
i studenta
Forma zajeé Wy miar Forma zajec Wy miar Forma zajeé Wy miar
zajeé zajeé zajec
Udziat w zajeciach Biezace Udziat w zajeciach
wynikajacych 60 godz. | przygotowanie do 8 godz. | wynikajacych z planu
z planu studiéow zajec studiow
Przygotowanie
Konsultacje 1,5 projektu/
raportu/dziennika
Obgcnosp na ' 1,5 Prz.ygott')wame do. 15 godz.
zaliczeniu przedmiotu zaliczenia przedmiotu
Razem 63 godz. | Razem 23 godz. | Razem
Punkty ECTS ogoétem
RAZEM w tym z tytutu:




naktadu pracy studenta
zaje¢ wymagdajacych zwigzanego z zajeciami
bezposredniego udziatu . o charakterze
- . pracy wiasnej studenta .
nauczyciela akademickiego przygotowujacym do
i studenta prowadzenia dziatalnosci
naukowej

3 2 1

Wymagania wstepne i /lub wprowadzajace tresci ksztatcenia

Ksztalcenie w zakresie Genetyki wymaga wiedzy z biologii na poziomie matury rozszerzonej z
tego przedmiotu, a takze wiedzy z kursow biochemii, biologii komorki i biologii molekularnej
przewidzianych programem studiéw we wczesniejszych semestrach.

Cel ksztatcenia

Poznanie zasad dziedziczenia cech/choréb warunkowanych recesywnie badz dominujaco mendlowsko (1-,
2-, wielogenowo) i niemendlowsko (sprzezonych i zwigzanych z ptcig, mitochondrialnych,
wieloczynnikowych), zapisu kariotypéw i rodowoddw, czynnikdw mutagennych i systemow naprawy DNA,
najczestszych klinicznych przypadkoéw chordb genetycznych celem przygotowania do diagnozowania i
postepowania lekarskiego wobec chorych i rodzin obcigzonych chorobami genetycznymi i podejmowania
dziatan profilaktycznych w rodzinach o zwiekszonym ryzyku genetycznym.

Efekty ksztalcenia

. . Oznaczenie
Kierunkowe efekty ksztatcenia odpowiedniogci
WIEDZA

Xk X
C.W1. zna podstawowe pojecia z zakresu genetyki

Xk %k
C.W2. opisuje zjawiska sprzezenia i wspdtdziatania genow

Xk %k
C.W3. opisuje prawidtowy kariotyp cztowieka oraz rdzne typy determinacji ptci

Xk %k
C.W4. opisuje budowe chromosoméw oraz molekularne podtoze mutagenezy
C.W5. zna zasady dziedziczenia réznej liczby cech, dziedziczenia cech ilosciowych, *okok
niezaleznego dziedziczenia cech oraz dziedziczenia pozajadrowej informaciji
genetycznej
C.W6. zna uwarunkowania genetyczne grup krwi cziowieka oraz konfliktu Frx
serologicznego w uktadzie Rh
C.W7. opisuje aberracje autosoméw i heterosomoéw bedace przyczyng chordb, w tym orx
nowotworow
C.W8. zna czynniki wptywajace na pierwotng i wtérng réwnowage genetyczng orx
populacji
C.W9. zna podstawy diagnostyki mutacji genowych i chromosomowych odpowie- orx
dzialnych za choroby dziedziczne oraz nabyte, w tym nowotworowe
C.W11.zna genetyczne mechanizmy nabywania lekoopornosci przez drobnoustroje *x
i komérki nowotworowe
E.W3.j). zna i rozumie przyczyny, objawy, zasady diagnozowania i postgpowania *x
terapeutycznego w przypadku najczestszych chordb dzieci: j) zespotéw genetycznych
E.W23. zna uwarunkowania srodowiskowe i epidemiologiczne najczestszych nowotwo- *
row cztowieka
E.W35. zna i rozumie przyczyny, objawy, zasady diagnozowania i postgpowania
terapeutycznego w najczestszych chorobach dziedzicznych

UMIEJETNOSCI

C.U1. analizuje krzyzowki genetyczne oraz rodowody cech i choréb czlowieka, a takze ok
ocenia ryzyko urodzenia sie dziecka z aberracjami chromosomowymi




C.U2. identyfikuje wskazania do wykonania badan prenatalnych

XX

C.U3. podejmuje decyzje o potrzebie wykonania badan cytogenetycznych i molekular- o
nych
C.U4. wykonuje pomiary morfometryczne, analizuje morfogram i zapisuje kariotypy *
chorob

Xk %k

C.U5. szacuje ryzyko ujawnienia sie danej choroby u potomstwa w oparciu o predys-
pozycje rodzinne i wptyw czynnikéw srodowiskowych

KOMPETENCIJE SPOLECZNE

K.K3. przestrzega tajemnicy lekarskiej i praw pacjenta

K.K4. posiada $wiadomos$¢ wiasnych ograniczen i umiejetnos¢ statego doksztatcania
sie

K.K6. krytycznie ocenia wtasne i cudze dziatania, przy zachowaniu szacunku dla
réznic swiatopogladowych

Odhniesienie do

Przedmiotowe efekty ksztalcenia efektow
kierunkowych
C.W1, C.w2,
EK-1 student rozumie i rozroznia rozne zasady dziedziczenia cech/choréb | C.W5, C.W6,
warunkowanych jadrowo i pozajgdrowo C.U1, C.U5,
K.K4,
C.w3, C.w4,
EK-2 student ma wiedze w zakresie przyczyn i skutkéw mutacji w tym aberracji | C.W7, C.W9,
struktury i liczby chromosomoéw powodujacych choroby C.W11, C.U4,
K.K4,
EK-3 student rozumie znaczenie badan populacyjnych w medycynie E'\évf’ E.W23,
C.W9, E.W3,
EK-4 student na podstawie rodowodu potrafi przewidzie¢ ryzyko wystgpienia choréb | E.W23, E.W35,
genetycznych i potrzebe przeprowadzenia badan genetycznych z poszanowaniem | C.U2, C.U3,
pogladow $wiatopogladowych pacjenta i jego rodziny C.U5, K.K3,
K.K4, K.K6,
EK-5 student zna genetyke wirusow i bakterii cztowieka i rozumie znaczenie tej | C.W1, C.W11,
wiedzy dla podejmowani decyzji o terapii wywotywanych przez nie chordb K.K4

Metody i narzedzia dydaktyczne ksztatcenia

Wyktady wyktad konwencjonalny z prezentacja multimedialng

wstepne omowienie teorii z prezentacjg multimedialng;

samodzielne

Cwiczenia laboratoryjne wypetnienie/rozwigzanie pisemnych polecen/zadan zawartych w dzienniku

laboratoryjnym i przestanie ich do prowadzacego ¢wiczenia do oceny

wstepne omowienie teorii z prezentacjg multimedialng;

samodzielne

Cwiczenia kliniczne wypetnienie pisemnych polecen zawartych w dzienniku laboratoryjnym i

przestanie ich do prowadzacego ¢wiczenia do oceny

Tresci programowe ksztalcenia

Wymiar zajeé
Liczba Zakres tresci programowych
Forma -
godzin
Wyktady 3 1. Genetyka wiruséw i bakterii
3 2. Zaleznos¢ genotyp-fenotyp. Dziedziczenie mendlowskie cech warunko-
wanych jedno-, dwu- i wielogenowo
3 3. Determinacja ptci, jej zaburzenia, dziedziczenie sprzezone z picig
3 4. Dziedziczenie niemendlowskie i warunkowane nim choroby
3 5. Ludzkie aneuploidie. Mutacje dynamiczne
3 6. Hemofilia i in. zaburzenia krzepliwosci krwi. Genetyczna determinacja
pigmentacji skory, oczu i wtoséw — zastosowanie w medycynie sadowej
3 7. Immunogenetyka
3 8. Genetyczne choroby metaboliczne




9. Genetyka kliniczna I. Uwarunkowania genetyczne chordb dziedzicznych
- sposoby dziedziczenia mendlowskie i niemendlowskie. Choroby autoso-

malne: dominujace — na przyktadzie plgsawicy Huntingtona, zespotu Mar-
fana, achondroplazji,

10. Genetyka kliniczna II. Uwarunkowania genetyczne choréb dziedzicz-
nych sprzezonych z chromosomem X: dominujacych - na przyktadzie
zespotu Retta, recesywnych - na przyktadzie DMD i daltonizmu. Choroby
dziedziczone mitochondrialnie — na przyktadzie LHON i MELAS

Cwiczenia
laboratoryjne

1. Dziedziczenie mendlowskie

Prelekcja: 1) Pojecia - allel; fenotyp; genotyp; homozygota; heterozy-
gota; allel: dominujacy, rescesywny, o niepetnej dominacji, wspotdomi-
nujacy, letalny, subletalny; locus/loci; pokolenie rodzicielskie P; pokole-
nia potomne Fn; odmiana/rasa/czysta linia; krzyzowanie: wsteczne, tes-
towe, mendlowskie; szachownica/kwadrat Punneta. 2) Prawa Mendla. 3)
Epistaza.

Zajecia praktyczne: 1) Sprawdzenie zdolnosci odczuwania smaku PTC.
2) Rozwigzywanie zadan z zakresu genetyki mendlowskiej.

2. Determinacja pici i dziedziczenie sprzezone z ptcig

Prelekcja: 1) Pojecia - autosomy i allosomy; pte¢ homo- i heterogame-
tyczna; krzyzéwka odwrotna. 2) Determinacja pici u ssakéw. 3) Aber-
racje liczby chromosomoéw ptci u cztowieka. 4) Losowa inaktywacja chro-
mosomu X, ciatko Barra. 5) Dziedziczenie sprzezone i zwigzane z ptcia.
Zajecia praktyczne: 1) Rozwigzywania zadan dotyczacych dziedzi-
Czenia sprzezonego i zwigzanego z picia.

3. Dziedziczenie cech ilosciowych i wielogenowych u ludzi.
Prelekcja: 1) Dziedziczenie cech ilosciowych i wielogenowych jako
wynik wspotdziatania gendow nieallelicznych. 2) Wptyw srodowiska na
fenotyp determinowany poligenami. 3) Odziedziczalnosc¢.

Zajecia praktyczne: 1) Rozwigzywanie zadan dotyczacych dziedzicze-
nia cech ilosciowych i wielogenowych.

4. DNA jako substancja dziedziczna

Prelekcja: 1) Cechy substancji dziedzicznej. 2) Doswiadczenia, ktore
dowiodty, ze DNA jest substancjq dziedziczng: a) Griffitha, 1928; b)
Avery’ego, MaclLeoda i McCarty’ego, 1944; c) Hersheya i Chase, 1952.
3) Ludzki genom: jadrowy i mitochondrialny, ich wielkosci, sekwencje
unikalne i powtarzajace sie, kodujace i niekodujace.

Zajecia praktyczne: Izolacja wiasnego DNA wg protokotu producenta
Zestawu do izolacji DNA z wymazdw

5. Rodowody.

Prelekcja: 1) Zasady zbierania wywiadu rodzinnego i rysowania
rodowoddéw; symbole uzywane w rodowodach.

Zajecia praktyczne: 1) Rozwigzywanie zadan dotyczacych rysowania
rodowoddw i okreslania genotypdéw oséb podanych w rodowodzie.

Mutacje i mutageny

Prelekcja: 1) Mutacje i ich rodzaje - mutacje spontaniczne i indukowa-
ne (mutageny fizyczne, chemiczne, biologiczne); mutacje genowe (sub-
stytucje: tranzycje, transwersje; insercje/delecje; mutacje synonimi-
czne, zmiany sensu, nonsens, nonstop, zmiany ramki odczytu), chromo-
somowe (delecje, duplikacje, inwersje, translokacje), genomowe (eu- i
aneuploidie; monosomie, trisomie); mutacje somatyczne i germinalne.
2) Typy uszkodzen DNA - kowalencyjne uszkodzenia zasad, brak paro-
wania zasad, pekniecia nici, wigzania poprzeczne. 3) Gen CCR5 - muta-
cja CCR5-A32 i zwigzana z nim odpornos$¢ na zakazenie wirusem HIV-1.

Zajecia praktyczne: 1) Jesli na ¢w. 4-5 zrealizowano p-kty 1-4
instrukcji ,Genotypowanie polimorfizmu rs7903146 genu TCF7L2", to
elektroforeza trawionych produktéw PCR. 2) Elektroforeza produktéw
PCR ze starterami dla AMY. 3) Genotypowanie genu CCR5 met. PCR. 4)

Mutacje i mutageny cd. Systemy naprawy DNA i choroby
czlowieka spowodowane ich dysfunkcja.

Prelekcja: 1) Specyficzno$¢ dziatania mutagendow. 2) Skutki mutacji
nonsens. 3) Mutacje zaburzajace splicing. 4) Mutacje dynamiczne -
poslizg polimerazy, niestabilne powtdrzenia tri-nukleotydowe w obrebie
sekwencji kodujacej i poza nig (w UTRach i intronach), plasawica
Huntingtona, epigenetyka w zespole kruchego chromosomu X. 5) Muta-
cje spowodowane transpozycjg elementéw ruchomych - insercyjna
mutageneza, delecje i duplikacje spowodowane niealleliczng rekom-
binacjg elementéw powtérzonych. 6) Powtdrzenia jako gorace miejsca
mutacji; rekombinacja miedzy powtdrzeniami odwrdéconymi - inwersje,
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miedzy prostymi powtdrzeniami - delecje i duplikacje; mechanizmy
duplikacji - rekombinacja miedzy powtdrzeniami nieallelicznymi, poslizg
replikacyjny, retrotranspozycja. 7) Systemy naprawy DNA i choroby
cztowieka spowodowane ich dysfunkcja.

Zajecia praktyczne: 1) Elektroforeza i analiza produktow PCR otrzy-
manych na poprzednim éwiczeniu. 2) Genotypowanie polimorfizmu
rs7903146 genu TCF7L2 (jesli nie zostato przeprowadzone na ¢w. 4). 3)
Rozwigzywanie testu sprawdzajgcego wiedze.

Genetyka populacyjna.

Prelekcja: 1) Prawo Hardy'ego-Weinberga. 2) Zasady wyliczania czes-
tosci alleli i sprawdzania stanu réwnowagi populacji. 3) Efekt zatozy-
ciela. 4) Genetyka ludzkich populacji.

Zajecia praktyczne: 1) Elektroforeza i analiza produktéw PCR otrzy-
manych na poprzednim ¢éwiczeniu 2) Wyliczenie czestosci alleli z da-
nych testowania smaku PTC. 3) Rozwigzywanie zadan z genetyki popu-
lacyjnej.

Cwiczenia
kliniczne

Prelekcja: 1) Aberracje chromosomowe - aberracje liczby chromoso-
mow, aberracje struktury chromosomoéw, inne aberracje chromosomowe,
cytogenetyczne i molekularne metody identyfikacji aberracji chromoso-
mowych. 2) Diagnostyka prenatalna - diagnostyka obrazowa, amniopun-
kcja, biopsja kosmoéwki, kordocenteza, badanie wolnego ptodowego DNA.
3) Badania przesiewowe - badania przesiewowe prenatalne, badania prze-
siewowe u noworodkdow, badania przesiewowe u 0s6b dorostych. 4) Cho-
roby metaboliczne. 5) Wrodzone wady rozwojowe - aberracje chromoso-
mowe jako przyczyna wrodzonych wad rozwojowych, wady cewy nerwo-
wej, teratogeny i skutki ich dziatania, mnogie wady rozwojowe, dysmorfo-
logia — podstawowe nazewnictwo. 6) Rodzinne wystepowanie powszech-
nych chordb wieku dorostego - cukrzyca, choroba Alzheimera, choroba
Huntingtona, hipercholesterolemia. 7) Aspekty poradnictwa genetycznego
w diagnostyce prenatalnej- tre$c¢ ustawy.

Zajecia praktyczne: Przypadek kliniczny nr: 1) zespdt Downa, 2) zespot
Edwardsa, 3) zespdt Pataua, 4) zespdt Turnera, 5) zespot di George'a, 6)
zespot monosomii 1p36, 7) dysplazje szkieletowe, 8) fenyloketonuria, 9)
mukowiscydoza, 10) zespét Kabuki, 11) zespét Cornelii de Lange, 12)
ptodowy zespdét alkoholowy, 13) choroba Huntingtona.

Prelekcja: 1) Typowe dziedziczenie jednogenowe - dziedziczenie autoso-
malne dominujgce; dziedziczenie autosomalne recesywne; dziedziczenie
sprzezone z X recesywne; dziedziczenie sprzezone z X dominujace; dzie-
dziczenie sprzezone z Y (holandryczne). 2) Nietypowe dziedziczenie
jednogenowe - mutacje dynamiczne, dziedziczenie pseudoautosomalne,
dziedziczenie autosomalne dominujace ograniczone do jednej pici, dzie-
dziczenie pseudodominujace: dziedziczenie sprzezone z chromosomem X
dominujace, letalne dla ptci meskiej; rodzicielskie pietnowanie genomowe.
3) Choroby genetyczne o innym mechanizmie dziedziczenia - choroby
mitochondrialne. 4) Zaburzenia réznicowania pitci. 5) Genetyka nowotwo-
réw - geny supresorowe, geny zaangazowane w procesy naprawy DNA,
onkogeny. 6) Aspekty poradnictwa genetycznego w onkologii

Zajecia praktyczne: Przypadek kliniczny nr: 1) zespdt Marfana, 2)
achondroplzja, 3) zespdt Retta, 4) dystrofia miesniowa Duchenne'a, 5)
niedokrwisto$¢ sierpowato krwinkowa, 6) choroba Wilsona, 7) LHON
(dziedziczna neuropatia nerwu wzrokowego Lebera), 8) zespoét tamliwe-
go chromosomu X, 9) dystrofia miotoniczna, 10) choroba Huntingtona,
11) zespét Swyera, 12) neurofibromatoza typu 1, 13) dziedziczny rak
piersi, 14) dziedziczny rak jelita grubego.

Sekwencja zajec

Poda¢ kolejnosé w ukladzie form zajeé - wyklad 1 przed
¢wiczeniami 1, dalej kolejnos¢ dowolna; wyktad kliniczny I - przed ¢éw.
klinicznymi 1, wyktad kliniczny II - przed éw. Klinicznymi 2.

Ocenianie i zaliczanie

Metody weryfikacji
efektow ksztalcenia

Na podstawie pisemnych odrecznych raportéw z wykonania zadan
przypisanych do poszczegdlnych ¢wiczen i CK z mozliwoscig ich poprawy.

Sposoby weryfikacji
osiagnietych przez
studentéw efektéw
ksztatcenia

EK.1-5 - pisemne rozwigzanie problemoéw/zadan ¢wiczen 1-3, 5-8, CK1-2
i egzamin koncowy pisemny w formie otwartych pytan w tym zadan
genetycznych




Zasady dopuszczenia
do zaliczenia zajec
(przedmiotu)

Student moze zosta¢ dopuszczony do zaliczenia koncowego zajec
(przedmiotu) w formie egzaminu jezeli: zaliczyt wszystkie ¢wiczenia i
¢wiczenia kliniczne.

Forma i warunki
zaliczenia zaje¢
(przedmiotu)

Zaliczenie zajec¢ (przedmiotu) przeprowadzone zostanie w formie:
Egzamin w formie otwartych pytan, w tym zadan z genetyki. Ocena:
bardzo dobry (5,0) - od 95%; ponad dobry (4,5) - 87-95%; dobry (4,0) -
78-86%; ponad dostateczny (3,5) - 69-77%; dostate-czny (3,0) - 60-
68%; niedostateczny (2,0) - <60%

Wykaz literatury obowiazujacej do zaliczenia zaje¢ (przedmiotu)

Literatura podstawowa

1. Jorde L.B., Carey J.C., Bamshad M.].: Genetyka medyczna. Wyd.
II, red. wyd. pol. B. Katuzewski, Wyd. EDRA Urban & Partner,
Wroctaw 2018

2. Genetyka medyczna i molekularna (J. Bal, red), PWN, Warszawa
2017 i nastepne

Literatura uzupeiniajaca

1. Bradley J.R., Johnson D.R., Pober B.R. Genetyka medyczna.
Notatki z wyktaddw. red. wyd. pol. T.Mazurczak, PZWL Wyd. Lek.,
Warszawa 2009.

2. Tobias E., Connor M., Ferguson-Smith M. Genetyka medyczna.
red. wyd. pol. A. Latos-Bielanska, PZWL, Warszawa 2013.

3. Jones K.L., Jones M.C., del Campo M. Smith's Recognizable
Patterns of Human Malformation, 7th Edition, Elsevier Health
Sciences 2013.
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